患者，男，51岁。2016年11月因发热就诊于当地医院。血常规检查示重度贫血，外周血涂片示成熟红细胞大小不一，可见泪滴状、棘形红细胞。骨髓象：有核细胞增生减低，部分骨髓液稀释可能。JAK2 V617F突变阳性，CALR、MPL基因突变阴性。骨髓活检示"骨髓纤维化"。彩超检查发现双侧腹股沟、颈部、腋窝淋巴结肿大，行颈部淋巴结活检病理示"淋巴结肉芽肿伴坏死（结核可能），局灶见极个别多核细胞，符合髓外造血表现"。胸部CT示"两肺间质性改变，左下肺纤维灶"。诊断：骨髓纤维化，2型糖尿病，慢性乙型病毒性肝炎。于2016年11月22日转至我院进一步诊疗。入院后查体示脾脏肿大，下缘达脐水平线下3 cm，右缘越过中线1 cm。血常规：WBC 1.83×10^9^/L，HGB 67 g/L，PLT 52×10^9^/L，中性粒细胞绝对计数1.49×10^9^/L。骨髓象：骨髓液稀释。MDS免疫分型（HLA-DR、CD2、CD7、CD10、CD11b、CD13、CD14、CD15、CD16、CD19、CD20、CD33、CD34、CD56、CD64、CD66、CD71、CD117、GPA）：分析1.1%的幼稚细胞群体，未见异常表达；淋巴瘤免疫分型（CD45、CD3、CD4、CD5、CD8、CD10、CD11c、CD19、CD20、CD22、CD23、CD25、CD38、CD79b、CD103、Kappa、Lambda、FMC7、IgM）：分析6.3%成熟淋巴细胞群体，未见异常。FLARE检测阴性；TCR/IgH重排示"TCRG克隆性重排阳性"。染色体核型分析：标本分裂象数量少，仅见2个染色体不足46条的核型，无法判断是否存在染色体随机丢失，无法得出结论；骨髓多重PCR：E2A/PBX1融合基因阳性。二代测序：JAK2 V167F突变阳性（突变比例79.6%），ZRSR2 R119fs突变阳性（突变比例49.4%）。骨髓活检：造血组织少见，少量组织粒系各阶段细胞可见，以中晚幼及成熟粒细胞为主；红系各阶段细胞可见，以中晚幼红细胞为主；巨核细胞增生；纤维组织明显增生，MF-2。考虑患者为原发性骨髓纤维化。予糖皮质激素治疗1个月后，改为芦可替尼15 mg/d，同时予抗感染、祛铁以及对症支持治疗。患者血象回升、脾脏缩小（平脐）、感染控制，予以出院。出院后继续口服芦可替尼15 mg/d及抗感染药物等。2017年5月复诊：血常规示WBC 6.98×10^9^/L、中性粒细胞绝对计数5.93×10^9^/L、HGB 52 g/L、PLT 122×10^9^/L；外周血多重PCR示E2A/PBX1融合基因阴性；二代测序示JAK2 V167F突变阳性，ZRSR2 R119fs突变阳性。骨髓活检示造血组织增生减低，主质被纤维组织替代，脂肪细胞显著减少；粒系增生减低，各阶段粒细胞少见；红系增生减低，幼红细胞簇少见；巨核细胞增生，多形性明显；骨小梁增宽，纤维组织广泛增殖，MF-3。
